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THOK!!57?;J??7&2HHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHH6/V!ZB[B?X!!OM6T!105E&+307!/C@!,051+,+3)%*!)*!3$:1%),!#0&&7 BBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBB=C>!ZB[B=X!!N*301+#3)%*!+*,!105E&+3)%*!%'!OM6T!<:!I;JBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBB=C?!ZB[B@X!!(%*#&E7)%*7 BBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBB=C=!
:#1.>$9!PH!!-721'!37?;J??7&2?!123!(J>J9$!?>J37$? HHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHHH6/O!\B?X!!IAAK!31+*750*)#!2)#0!7$%F!10,E#0,!3$:1%),!7)P0!#%G)*#),0*3!F)3$!10,E#0,!#0&&E&+1!/1%&)'01+3)%*BBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBB=CT!\B=X!!($+1+#301)7+3)%*!%'!!""#$!Q*%#Q%E3!2%E70!3$:1%),7 BBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBB=CY!\B@X!!IAAK!$+7!*%!0''0#3!%*!5%)310!)*,E#3)%*BBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBB=CZ!\B[X!!O0&+3)%*7$)/!<03F00*!I;J!+*,!464=BBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBB=T>!\BTX!!O0&+3)%*7$)/!<03F00*!I;J!+*,!OM6T BBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBB=T=!\BYX!!(%*#&E,)*5!73+3020*37BBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBB=T@!\BZX!!JE3E10!"3E,)07BBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBBB=T[!
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! C>!
/%#3)4' $5_5B6' ' -%#&%9%7;&"H:' %&7)4;?48' >+T,' ;&8' G)*"4%&' 4PG)4??%*&='
)4?G47"%(4H:=' *9'I;J! %&' "0:)*%8' 7;&74)' ?;>GH4?' 7*>G;)48' "*' &*)>;H' 7*&")*H?5''
104'c4?"4)&'IH*"' H;I4H?'T';?'&*)>;H';&8'L';?' "0:)*%8' 7;&74)' ?;>GH4?5' ',7"%&'
Q;?'3?48';?';'7*&")*H'"*'4&?3)4'4O3;H'G)*"4%&'H*;8%&#'J1;K4&'9)*>'-");"9*)8'4"'
;H='DEE_M5'!!A$0!0*3)10!#%,)*5!105)%*!%'!!./!F+7!70SE0*#0,!)*!=[!3$:1%),!3E2%E17!+*,!*%!2E3+3)%*7!F010!'%E*,!^"31+3'%1,!03!+&D!=>>C_D!7E55073)*5!I;J!%9010./1077)%*!)7! 3$0! /10,%2)*+3)*5! '+#3%1! )*! 3$:1%),! #+*#01D! 1+3$01! 3$+*! 2E3+3)%*B!!`%F0901D! 10#0*3! 1070+1#$! $+7! ,)7#%9010,! ??!!./'2E3+3)%*7! )*! +! 9+1)03:! %'!$E2+*! #+*#017D! #%2/1)7)*5! ?>! 7E<73)3E3)%*! 2)770*70! 2E3+3)%*7! +*,! ?!7E<73)3E3)%*! 7:*%*%2%E7! 2E3+3)%*D! F$)#$! +10! ,%#E20*30,! )*! 3$0! L*?>%7!,+3+<+70! ^$33/Xff#+*#01B7+*501B+#BEQf#+*#0150*%20f/1%W0#37f#%72)#f_D!+&3$%E5$!YY[>!7+2/&07!F010!30730,D!7E55073)*5!2E3+3)%*!%'!!./')7!1+10B!! N*! %1,01! 3%! ,03012)*0! 3$0! 31+*7'%12)*5! /%30*3)+&! %'! I;J! %&' (%")*D!LN`@A@! #0&&7! F010! #10+30,! F$)#$! 73+<&:! %9010./10770,! I;JB! ! A$070! #0&&7!7$%F0,! 7)5*)')#+*3! #%&%*:! '%12+3)%*! #%2/+10,! F)3$! 90#3%1G%*&:! #0&&7D! +*,!7E<70SE0*3&:! *E,0! 2)#0! F010! )*W0#30,! F)3$! LN`@A@! #0&&7! %9010./1077)*5!I;JB! ! 4)#0! F)3$! #0&&7! %9010./1077)*5! I;J! 7$%F0,! +551077)90! 3E2%E1!'%12+3)%*D!)*,)#+3)*5!I;J!)7!#+/+<&0!%'!#0&&E&+1!31+*7'%12+3)%*!%&'(%")*'+*,!)7!3E2%E1)50*)#!%&'(%(*!^"31+3'%1,!03!+&D!=>>C_B!! 4%10!10#0*3&:D!)*!%1,01!3%!,03012)*0!3$0!0''0#3!%'!I;J!%&'(%(*D!+!2%E70!2%,0&! F+7! 50*01+30,! /%77077)*5! 3$:1%),G7/0#)')#! %9010./1077)%*! %'! I;JB!!M&3$%E5$!*%!3E2%E1!)*,E#3)%*!F+7!'%E*,!)*!2)#0!+50,!E/!3%!?ZG2%*3$7D!I;J!31+*750*)#!2)#0!7$%F0,!?>>i!/0*031+*#0!%'!7)5*)')#+*3&:!)*#10+70,!3$:1%),!
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7)P0D! #%2/1)7)*5! +! 7)5*)')#+*3! )*#10+70! )*! <%3$! 2+#1%'%&&)#E&+1! +*,!$:/01/&+73)#! &07)%*7B! ! I;J! 31+*750*)#! 2%E70! 3$:1%),7! +&7%! ,02%*731+30,!7)5*)')#+*3&:!)*#10+70,!A7$O!^A"`!10#0/3%1_!0./1077)%*!+*,!/GMQ3!+#3)9+3)%*D!/1%9),)*5!+!/%77)<&0!20#$+*)72! '%1! 3$0! )*#10+70,! 3$:1%),!51%F3$!%<70190,!^O0+,!03!+&D!=>??_B!!
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U$e>3";&"' $=' UDe>3";&"' D=' $C$EEeG_B' Q%"0' ;>%&*' ;7%8?' $C$EE' 4"7' J1;K4&'
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! C@!
LWVT$,! +*,!XWUD! /1%2%301! +#3)9)3:! F+7! 10/10770,! E/%*! #%G31+*7'0#3)%*!F)3$!/C@B!! JE13$01! )*9073)5+3)%*7! )*3%! 3$0! 1%&0!%'!I;J!%*!/C@! 'E*#3)%*! 1090+&0,!3$+3! I;J! 10,E#0,! 3$0! $+&'G&)'0! %'! 3$0! /C@! /1%30)*! )*! AI(?D! U?! +*,!`(A??T!#0&&7D!7E55073)*5!I;J!)7!)*9%&90,!)*!3$0!,051+,+3)%*!%'!/C@B!!8/%*!,0/&03)%*!%'!
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($+/301!?! ! K0*01+&!N*31%,E#3)%*! ! !
! C[!
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6HGK!!4J972$!?>J37$?!!$IAAK?! 31+*750*)#! 2)#0! F010! 50*01+30,D! <10,! +*,! 2+)*3+)*0,! +3! 3$0!;)%20,)#+&!"019)#07!8*)3!%'! 3$0!8*)9017)3:!%'!;)12)*5$+2B! !M&&! 0./01)20*37!F010!#%*,E#30,!)*!+##%1,+*#0!F)3$!8*)30,!U)*5,%2!`%20!H'')#0!105E&+3)%*7B!!(+1,)+#!/E*#3E107!F010!/01'%120,!E*,01!50*01+&!+*+073$07)+!+*,!2)#0!F010!7+#1)')#0,!<:!%901,%70!%'!+*+073$03)#B!!!
6H6K!!:$''!'72$?!!A$:1%),!/+/)&&+1:!#+1#)*%2+!AI(?!#0&&7!F010!Q)*,&:!/1%9),0,!<:!61!O0<0##+!"#$F0//0! ^6)9)7)%*! %'! -*,%#1)*%&%5:D!403+<%&)72! +*,!6)+<0307D! 8*)9017)3:!%'!(%&%1+,%!60*901D!ME1%1+D!(%&%1+,%_B!!A$:1%),!/+/)&&+1:!#+1#)*%2+!U?!#0&&7!F010!%<3+)*0,!'1%2!3$0!`0+&3$!I1%30#3)%*!M50*#:!(E&3E10!(%&&0#3)%*7D!8*)30,!U)*5,%2B!!A$:1%),!/+/)&&+1:!#+*#01!?!^AI(?_!+*,!3$:1%),!/+/)&&+1:!#+*#01!U?!#0&&7!F010!1%E3)*0&:!#E&3E10,! )*!OI4N!?T[>!20,)E2!^V)'0!A0#$*%&%5)07!V3,D!I+)7&0:D! 8U_! +*,! 7/&)3! 3F)#0! F00Q&:B! ! 40,)+! F+7! 7E//&020*30,! F)3$! ?>i!'%03+&! <%9)*0! 701E2! ^N*9)31%50*D! V)'0! A0#$*%&%5)07! V3,D! I+)7&0:D! 8U_D!/0*)#)&&)*! ^?>C! 8f&_! +*,! 7310/3%2:#)*! ^?>>! 25f&_! ^N*9)31%50*D! V)'0!A0#$*%&%5)07!V3,D!I+)7&0:D!8U_B! !`0V+! #019)#+&! #+*#01! #0&&7!F010! #E&3E10,! )*!64-4! 20,)+! ^V)'0! A0#$*%&%5)07! V3,D! I+)7&0:D! 8U_! +*,! 7/&)3! 3F)#0! F00Q&:B!!
($+/301!=! ! ! 4+301)+&7!+*,!403$%,7! ! !
! C\!
40,)+!F010!7E//&020*30,!F)3$!?>i!'%03+&!<%9)*0!701E2D!/0*)#)&&)*!^?>C!8f&_!+*,!7310/3%2:#)*!^?>>!25f&_B!!!
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6H0K!!)'1?C73!>912?($;>7&2!
!A1+*7'0#3)%*! %'! /&+72),7! F+7! /01'%120,! F)3$! JE50*0! 31+*7'0#3)%*! 10+50*3!^O%#$0D!R073!"E770.D!8U_!E70,!+3!+!@X?!1+3)%!F)3$!3$0!/&+72),B!!I&+72),7!E70,!F010!/#6LM@!+*,!/#)G*0%!90#3%17B!!A1+*7'0#3)%*7!F010!#+11)0,!%E3!=[!$%E17!/%73!700,)*5!%'!#0&&7B!!JE50*0!F+7!+,,0,!3%!HIANG4-4!20,)+!<0'%10!+,,)3)%*!%'! 3$0! /&+72),B! ! =! u5! /&+72),! F+7! E70,! /01! F0&&! %'! +! TGF0&&! /&+30B! ! M'301!)*#E<+3)%*! '%1! =>!2)*E307! '%1! #%2/&0.07! 3%! '%12D! /&+72),7!F010! +,,0,! 3%!#0&&7B! ! A%3+&! OLM! %1! 3%3+&! /1%30)*!F010! $+190730,! =[D! [Z! %1! Y=! $%E17! /%73G31+*7'0#3)%*B!!!
($+/301!=! ! ! 4+301)+&7!+*,!403$%,7! ! !
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!
6HOK!!?7%U=!>912?($;>7&2!
!7)OLM! 31+*7'0#3)%*!F+7! /01'%120,! E7)*5! 7)OLM! 3+15030,! 3%! 7/0#)')#!2OLMB!!A1+*7'0#3)%*7! F010! #+11)0,! %E3! E7)*5! 7)IHOA! L0%Je! 31+*7'0#3)%*! 10+50*3!^M2<)%*D! V)'0! A0#$*%&%5)07! V3,D! I+)7&0:D! 8U_! +7! /01! 2+*E'+#3E101g7!)*731E#3)%*7B! ! (0&&7! F010! 700,0,! +*,! 31+*7'0#3)%*!F+7! /01'%120,! =[! $%E17!&+301B! ! (0&&7! F010! $+190730,! '%1! OLM! %1! /1%30)*! =[D! [Z! %1! Y=! $%E17! /%73G31+*7'0#3)%*B!!
($+/301!=! ! ! 4+301)+&7!+*,!403$%,7! ! !
! T?!
!
6H/K!!5U=!$W>91;>7&2!123!XJ12>7(7;1>7&2!!!!-+1!#&)//)*57! '1%2!2)#0!F010!/1%9),0,! '%1!50*%3:/)*5!+*,!73%10,!+3! G=>! >(!E*3)&! /1%#0770,B! ! 6LM! F+7! 0.31+#30,! '1%2!2%E70! 3)77E0! E7)*5! 3$0! 6L0+7:!;&%%,! d! A)77E0! U)3! ^])+50*D! 4+*#$07301D! 8U_! +##%1,)*5! 3%! 2+*E'+#3E101g7!)*731E#3)%*7D! +*,! OL+70! M! ^])+50*D! 4+*#$07301D! 8U_! F+7! +,,0,! 3%! 0*7E10!OLM!'100!50*%2)#!6LMB!!6LM!#%*#0*31+3)%*!F+7!,03012)*0,!<:!7/0#31%7#%/:!%'! 3$0! v=T>! *2! F+90&0*53$! E7)*5! +! L+*%61%/! "/0#31%20301! ^L+*%61%/!I1%,E#37D!R)&2)*53%*D!6-D!8"M_B!!
!
6HRK!!%U=!$W>91;>7&2!123!XJ12>7(7;1>7&2!
!OLM!F+7! 0.31+#30,! '1%2!2%E70! 3$:1%),! 5&+*,7!E7)*5! 3$0!OL0+7:!4)#1%!U)3!^])+50*D! 4+*#$07301D! 8U_! +##%1,)*5! 3%! 2+*E'+#3E101g7! )*731E#3)%*7D! +*,!6L+70!N!E70,!3%!0*7E10!$)5$!OLM!/E1)3:B!!OLM!#%*#0*31+3)%*!F+7!,03012)*0,!<:! 7/0#31%7#%/:! %'! 3$0! v=T>! *2! F+90&0*53$! E7)*5! +! L+*%61%/!"/0#31%20301^L+*%61%/!I1%,E#37D!R)&2)*53%*D!6-D!8"M_B!A%3+&! OLM! F+7! 0.31+#30,! '1%2! #0&&7! =[GY=! $%E17! /%73G31+*7'0#3)%*B! ! (0&&!20,)E2!F+7! 102%90,! +*,! #0&&7!F010!F+7$0,!F)3$!I;"D! <0'%10! +,,)*5!A1)G10+50*3! ^M2<)%*D! V)'0! A0#$*%&%5)07! V3,D! I+)7&0:D! 8U_B! ! ($&%1%'%12! ^")52+!
($+/301!=! ! ! 4+301)+&7!+*,!403$%,7! ! !
! T=!
M&,1)#$D!"3! &%E)7D!4HD!8"M_!F+7!+,,0,!^=>>!u&f2&!A1)G10+50*3_!+*,!7+2/&07!F010! &0'3! 3%! 73+*,! +3! 1%%2! 302/01+3E10! '%1! ?C! 2)*E307B! ! "+2/&07! F010!7E<70SE0*3&:! #0*31)'E50,! +3! ?=D>>>! 5! '%1! ?C! 2)*E307! +3! [! >(B! ! A$)7!#0*31)'E5+3)%*!70/+1+307!3$0!/1%30)*!+*,!OLM!)*3%!&+:017!F)3$!6LM!'%12)*5!+!F$)30! /10#)/)3+30B! ! A$0! +SE0%E7! OLM! &+:01! F+7! 0.31+#30,! +*,! )7%/1%/+*%&!^")52+!M&,1)#$D!"3!&%E)7D!4HD!8"M_!+,,0,!^C>>!u&f2&!A1)G10+50*3_!+*,!2).0,D!/1)%1!3%!&0+9)*5!7+2/&07!3%!73+*,!'%1!?>!2)*E307!+3!1%%2!302/01+3E10B!!M'301!#0*31)'E5)*5!^?=D>>>!5_!'%1!?>!2)*E307!+3![!>(D!7E/01*+3+*3!F+7!102%90,!+*,!3$0! /0&&03!F+7$0,!F)3$! YCi!03$+*%&! ^?!2&f2&! A1)G10+50*3_B! ! "+2/&07!F010!9%130.0,!+*,!#0*31)'E50,!+3!\>>>!5! '%1!C!2)*E307!+3![!>(!<0'%10!102%9+&!%'!03$+*%&B! ! "+2/&07!F010! &0'3! 3%!+)1!,1:!+3! 1%%2! 302/01+3E10! '%1!?>!2)*E307B!!J%&&%F)*5! 3$)7! =>! u&! %'! *E#&0+70! '100! F+301! F+7! +,,0,! +*,! 3$0! /0&&03!107E7/0*,0,B! ! "+2/&07! F010! 73%10,! +3! GZ>! >(! +*,! SE+*3)')0,! E7)*5! 3$0!L+*%61%/! "/0#31%20301! ^L+*%61%/! I1%,E#37D! R)&2)*53%*D! 6-D! 8"M_! +7!,07#1)<0,!/109)%E7&:B!!!!
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Sample DSCAM PTTG !Ct Average controls !!Ct Fold Change x2 Zygosity
PTTG-Tg ?? 25.01 21.06 -3.95 0.09 -4.04 16.4498212 32.8996425 Hemizygote
PTTG-Tg ?? 24.98 21.04 -3.94 -4.03 16.336194 32.672388 Hemizyogte
PTTG-Tg ?? 25.35 21.41 -3.94 -4.03 16.336194 32.672388 Hemizygote
PTTG-Tg ?? 24.98 31.52 6.54 6.45 0.01143817 0.02287634 Wild-type
PTTG-Tg ?? 25.12 33.72 8.6 8.51 0.00274306 0.00548611 Wild-type
Homozygote 25.32 22.27 -3.05 -3.14 8.81524093 17.6304819 Homozygote 
Hemizygote 25.16 23.27 -1.89 -1.98 3.94493082 7.88986164 Hemizygote
Wild-type 25.72 Undet. Wild-type
MM Only Undet. Undet.
Thyroid 24.68 24.8 0.12
Placenta 25.36 25.42 0.06
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